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Dans 15% des familles FIPA, une mutation du gène AIP peut être retrouvée. Dans 85% des cas,
l’étiologie est inconnue. Récemment, des mutations du gène CDKN1B ont été associées avec un
phénotype proche de la NEM1. Le gène CDKN1B code pour la protéine p27/Kip1, protéine
intervenant dans le contrôle du cycle cellulaire.
Le but de notre étude est d’évaluer l’implication potentielle du gène CDKN1B dans les FIPA.
L’étude à été menée sur 86 familles négatives pour les mutations des gènes NEM1 et AIP. Aucune
mutation du CDKN1B susceptible d’expliquer le FIPA n’a été mise en évidence. Cependant, dans
trois familles, un seul des membres présentait une variation génétique du gène CDKN1B. Cela
représente 2,5% des patients atteints d’adénome hypophysaire dans notre série. Deux de ces
variations ont fait l’objet d’études fonctionnelles démontrant un comportement différent par
rapport à la protéine sauvage.
En conclusion, des mutations du gène CDKN1B ne semblent pas expliquer la survenue des FIPA.
Néanmoins, cette étude a permis de détecter trois variations du gène CDKN1B. Des études
fonctionnelles montrent un comportement différent par rapport à la protéine sauvage qui pourrait
avoir des conséquences dans la tumorigenèse.
